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8． 出生前診 断の 再評価　い ま どこ まで わ か る の か一

1）着床前診断

慶應義塾 大 学助教授 末 岡 浩

　体外受精卵につ い て
， 生検， 遺伝子診断 を行 う

着床 前 遺 伝 子診 断 （preimplantation　genetic（hag．

nosis ：PGD ）は，妊娠が成立 した 後に行 う出生 前

診断 と比 べ
， 妊娠の 中断を前提 とする もの で は な

い ．そ の 反面 ， 着床前遺伝子診断は ， 単
一の 細胞

を対象として
， その 遺伝子情報を検索す る の が 目

的で あるため
， 微量の 遺伝子の 取 り扱い に関する

技術 的な問題点を克服する必 要が ある ．まず ， 単
…

の 細胞を採取する技術 の 開発 と安定化 ， 次 い で
，

単
一細胞 の 有す る微量の ゲ ノ ム DNA の 抽出法の

開発 ， さらに遺伝子情報の 高い 診断精度の確保が

要求され る．

　遺伝子 診断法 として FISH 法 は主 に染色体 の 数

的異常や性別診断に有用 で あるが，疾 患遺伝 子の

多様な変異 を診断す るた め には ， PCR 法を用 い た

遺伝子増幅に よ る方法が ， 中核 となる，そ の なか

で 診断精度を向上 させ るため にさまざまな周辺技

術が発展 して きた．また ， 診 断情報 として deletion

（欠失）型の 遺伝子変異を診断する の み な らず ， 点

変異型 や 重複型 ， 3 塩基 リピー
ト病な ど増幅産物

を用 い た 配列分析に よる さ まざまな変異の 検索を

検討して い る ．

　性 別診断は診断精度上確実性の 高い 方法で ある

が，本来の 疾患遺伝子に結論が及ば な い こ とか ら

疾患遺伝子診断の 代用法として考えるべ きもの で

あろ う．また ， 倫理的側面か ら不要な遺伝情報の

解明 に及ぶ べ きで な い こ と もまた 配慮すべ き こ と

であ る．

2）胎児超音波診断

回生病院医長 夫 律 　 子

　現在の 産科医療にお い て超 音波機器 に よる診療

は
一

般 的とな っ た が ， 機器 の 発達 とともに新たに

判明する事実 も多 く， 胎児超音波診断は 出生 前診

断の 多 くを占め て い る．特に臨床上胎児診断が求

め られ る に も拘 らず正確な診断が 難しい とされる

の は心臓血管系と中枢神経系 である．心血 管系は

左右の 流 出路や 大動脈弓の確認が 妊娠前半期か ら

可能とな るが ， 出生後に ducta1　shock を呈する大

血 管疾患 な どは 出生前診断の 意義が大 きい ，胎児

の 脳 は 妊娠週数 と ともに 形態が変化し て い くた め

診断が 難 しい とされ るが ， 経腟超音波 に よる胎児

頭頂部か らの 脳診断 を用 い る と多 くの 脳内情報が

得 られ る．先天脳奇形の 診断だ けで な く， 子宮内

で の 後天 的な出血性病変や嚢胞形成 （上衣下嚢胞，

くも膜の う胞 ， 脳室周 囲白室軟化症 など）の 診断

が可能 とな り胎児神経超音波学が新たに確立 され

つ つ ある，

　三 次元超音波 は表面構築画像が
一

般に理解 され

て い るが，機器 によ り内部構造の 多断面評価， 体

積評価， 骨形態評価， 血流 立体構築な どの 機能が

ある．こ れ らの 機能 を駆使す る こ とに よ り胎児の

画像評価 は
， 従 来の 「主 観的に撮影され た 二 次元

超音波画像」か ら 「客観的な画像デ
ータ」とな り，

画像 コ ン サル テ ーシ ョ ン も容易で あ り，
三次元超

音波の 胎児出生前診断に お ける役割は非常に大 き

い ．正確か つ 客観的 な画像デ
ー

タに基づ く出生前

診断 は胎児新生児管理 ， 両親へ の 出生 前カ ウ ン セ

リ ン グに お い て 主要部分を占め る．
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